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Moderadores. Dra. Carla Pereira e Dra. Margarida Ferreira

HIPOPITUITARISMO CONGENITO POR MUTACAO NO GENE GL/-2
DE DIAGNOSTICO TARDIO

Catia Ferrinho', Paloma Cabanas?, Lidia Castro Feij6o?, Lourdes Loidi®, Sequeira Duarte’, Jesus Barreiro?

1 Servigo de Endocrinologia, Diabetes e Metabolismo, Hospital Egas Moniz, Lishoa, Portugal; 2 Unidad de Endocrinologia Pediatrica. Dpto de Pediatria. IDIS. USC. Hospital Clinico Universitario de
Santiago de Compostela, Espafia; 3 Unidad de Medicina Molecular. Fundacion Publica Galega de Medicina Xendmica. Santiago de Compostela, Espafa.

INTRODUGAO: 0 hipopituitarismo congénito é uma entidade rara e tem uma apresentagéo clinica heterogénea que varia de quadros graves
de hipoglicémia ou colestase neonatal até apresentacOes tardias como hipogonadismo hipogonadotréfico ou infertilidade. Os avangos no
conhecimento genético e molecular tém permitido o estudo de genes envolvidos na embriogénese da hipdfise. O gene GL/-2, localizado no
cromossoma 2, esta associado a holoprosencefalia, alteragoes estruturais/funcionais da hipdfise, dimorfismos craniofaciais e polidactilia.

CASO CLINICO: Crianca com cariétipo 46 XX, de 11 anos e 9 meses, referenciada & consulta de Endocrinologia Peditrica por alteracéo da
funcdo tiroideia (TSH 6.26 mUI/L, T4L 0.70 ng/dl) e baixa estatura (-2.23 SDS).

Dos antecedentes pessoais, nascimento as 37 semanas por cesariana por apresentacdo pélvica, com Apgar 9/10, peso 2150 gramas (-1.58
SDS) e longitude 47 c¢m (-0.43 SDS). Ficou internada no servigo de Neonatologia por baixo peso e apresentou sépsis neonatal, hipoglicémia
neonatal e hiperbilirrubinémia as 72 horas de vida. Apresentava historia de crises de broncoespasmo, medicada com montelucaste 5 mg e
propionato de fluticasona 50 pg/inalagdo; e Perturbagdo de Hiperactividade e Défice de Atencdo medicada com metilfenidato. Mostrava um
adequado desenvolvimento psicomotor com rendimento escolar aceitavel.

Da histdria familiar destacava-se realizagdo de citrato de clomifeno pela mée, hipotiroidismo primario na avd materna e estatura-alvo familiar de
162.5 cm (-0.27 SDS).

Para a mée, menina “sempre doente” e “fragil”. Tinha queixas de cansaco didrio, queda de cabelo, maior sensibilidade ao frio e avidez por sal.
Do exame objectivo destacava-se peso 27.8 kg (-1.77 SDS), estatura 134.4 cm (-2.48 SDS), velocidade de crescimento 3.79 cm/ano (-1.68
SDS), tenséo arterial 90/62 mmHg, facies peculiar, palato ogival, pele fina, pilosidade ausente nos membros superiores e inferiores, maos frias e
persisténcia de “fetal pads” nos dedos, cubitus valgus, genitalia feminina e Tanner M1P1.

No estudo analitico realizado destacava-se hemograma sem alteragdes, cortisol (09h24) 3.9 pg/dL (5-25), ACTH 15 pg/mL (10-50); IGF-1 <25
ng/mL, GH de 0.1 ng/mL na prova de hipoglicémia insulinica (glicémia de 36 mg/dL); TSH 6.5 mUI/L e T4L 0.63 ng/dL (0.75-1.86); prolactina
11.2 ng/mL, estradiol <12 pg/mL, LH e FSH <0.1 UI/L. Apresentava idade dssea de 6 anos e 10 meses e realizou RM da hipdfise que descreveu
haste hipofisaria ndo visualizada e neurohipdfise ectopica. Perante o pan-hipopituitarismo iniciou reposi¢do com hidrocortisona, levotiroxina e
somatropina.

No estudo dos genes relacionados com défice hormonal multiplo, estava presente uma mutagdo em heterozigotia no gene GL/-2.
Apresentava na ultima consulta 16 anos de idade, peso 49.4 kg (-0.84 SDS), altura 153 cm (-1.52 SDS), velocidade de crescimento 2.64 cm/
ano (5.44 SDS) e Tanner M1P2.

CONCLUSAO: Os autores apresentam um caso clinico de pan-hipopituitarismo congénito raro por mutagéo no gene GL/-2, sem as caracteristicas
tipicas de holoprosencefalia e de diagndstico tardio. Salienta-se a importancia da valorizagdo do periodo neonatal e dos sinais clinicos durante a
infancia, que podia permitir o diagnéstico mais atempado e prognastico de crescimento mais favoravel.

0S ENIGMAS DA BAIXA ESTATURA: CARACTERIZACAO FENOTIPICAE
GENETICA DE UM CASO DE INSUFICIENCIA PRIMARIA GRAVE DE IGF-1

Daniela Cavaco, Joana Simdes Pereira, Maria Conceigéo Pereira
Servigo de Endocrinologia do Instituto Portugués de Oncologia de Lisboa Francisco Gentil

A insuficiéncia primaria grave de insulin-like growth factor 1 ( 1GFD) é definida por uma estatura com z-score <3, niveis basais de insulin-
like growth factor 1 (IGF-1) inferiores ao percentil 2,5 para a idade e sexo, secre¢do normal de hormona do crescimento (GH) e exclusdo de
formas secundarias de deficiéncia de IGF-1. Apresentamos um caso de baixa estatura num jovem de 18 anos tratado durante 11 anos com
mecassermina.

Crianca referenciada a consulta de endocrinologia aos 2 anos por baixa estatura grave. Como antecedentes familiares, o pai e irmdo eram
portadores de uma talassémia minor. Nos antecedentes obstétricos destacava-se um parto prematuro as 36 semanas por descolamento de
placenta prévia com indice de Apgar de 9/10. Apresentava um comprimento de 46 centimetros ao nascer (-2,3 SDS), peso de 2200 gramas (-2,5
SDS) e perimetro cefélico de 34 centimetros (-1,6 SDS). O fendtipo era incaracteristico e ndo se verificavam dismorfias corporais. Foi também
diagnosticado com uma talassémia minor. Durante o seguimento ndo se encontraram sintomas gastrointestinais, a pesquisa de anticorpos € a
biopsia jejunal excluiram doenca celiaca. Analiticamente a fungao tiroideia ndo mostrava alteragdes. Aos 3 anos apresentava uma estatura de 67
centimetros (-6,3 SDS), um IGF-1 4,7ng/mL (<3 SDS) e IGFBP-3 de 1,7mg/L (VR 1,2-3,9). A prova de hipoglicémia insulinica mostrou um pico
de GH de 14,4ng/mL na presenca de hipoglicémia.
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Aos 7 anos tinha uma altura de 102.7 centimetros (-3.6 SDS) e apresentava uma idade 6ssea (I0) 4,5 anos (-2,08 SDS). O IGF-1 era de 24ng/mL
(< 3SDS). 0 IGFBP-3 de 1,4mg/L (VR 1,2-3,99), subunidade &cido-labil normal e GHBP eram normais. O estudo do cariétipo mostrou um padréo
masculino normal. Foram ainda pesquisadas mutagdes nos genes PTPN71, GHR e STAT5b que se revelaram negativas. Foi medicado com uma
dose inicial de mecassermina de 0.08mg/Kg b.i.d titulada até aos 0,12mg/Kg b.i.d obtendo-se uma velocidade de crescimento de 8.87cm/ano
sem quaisquer efeitos secundarios reportados. Por néo ter atingido o percentil 3, aos 13,5 anos, colocou-se em causa o diagnéstico de IGFD
e foi efetuada a prova de geragdo de IGF-1 e uma nova prova de hipoglicémia insulinica, confirmando-se a auséncia de resposta do IGF-1 € a
segunda uma adequada secregéo adequada de GH (pico de GH de 17,88ng/mL).

Assim, retomou a terapéutica até aos 18,5 anos, apresentando atualmente um Tanner V com um volume testicular de 20mL, uma altura de 166
centimetros (-1,4 SDS) para uma estatura alvo familiar de 173 centimetros (-0,4 SDS).

Este caso reflete a grande complexidade do diagndstico diferencial da crianga com baixa estatura. Aqui a instituico precoce de terapéutica foi
determinante para o tratamento dos sintomas (cansaco, diminuicdo da energia, forca muscular e impacto psicologico negativo) associados ao
diagndstico da IGFD bem como para a obtencdo do crescimento linear adequado.

PUBERDADE TUMORAL - A PROPOSITO DE UM CASO CLINICO

Inés Damasio, Daniela Dias, Joana Simd&es-Pereira
Servigo de Endocrinologia, Instituto Portugués de Oncologia de Lishoa, Francisco Gentil.

INTRODUGAO: Os tumores de células germinativas constituem 3-15% dos tumores intracranianos primarios em idade pediétrica. Localizam-se
mais frequentemente na regido suprasselar e pineal. Quando em localizagdo suprasselar, a diabetes insipida € a principal forma de apresentacao,
podendo estar ou ndo associada a outros défices. As alteragGes pubertarias sdo raras, sendo, contudo, mais frequentes no sexo masculino.

CASO CLINICO: Rapaz de 13 anos, com um quadro de polidria e polidipsia com um ano de evolugdo e posterior instalagdo de hemiandpsia
bitemporal. A avaliagdo inicial revelou volume testicular bilateral de 6 mL, P3-4, G2. ARMN CE documentou uma les&o expansiva de 27x23 mm,
suprasselar com extensdo a sela turca e |l ventriculo. O doseamento de gonadotrofina coridnica humana (bHCG) sérica foi de 169 mUI/mL (<5)
e no liquido cefalorraquidiano (LCR) de 748 mUI/mL, o que confirmou o diagndstico de tumor de células germinativas. Da avaliagdo endocrina
realizada nesta fase, apresentava um panhipopituitarismo, contudo com uma testosterona total sérica de 1450 ng/dL, FSH <0,05 mUl/mL e LH
<0,09 mUI/mL. Iniciou-se terapéutica substitutiva com desmopressina 0,06 mg (3id), hidrocortisona 35 mg e levotiroxina 62,5 mcg.

Foi submetido a quimioterapia (cisplatina, etoposido e ifosfamida) e radioterapia cranio-espinhal (30 Gy) com boost da lesdo primaria (24 Gy). No
final da terapéutica oncoldgica, aos 14 anos e com uma estatura de 157 cm (SDS = -1,35), mantinha 0 mesmo estadio pubertario, evidenciando
ainda um avango da idade 0ssea [(15,88),SDS = +1,44]. Nesta altura registou-se uma diminui¢do da bHCG sérica e do LCR para valores
indoseaveis, acompanhada de um decréscimo dos valores testosterona total para 115 ng/dL, mantendo supresséao das gonadotrofinas (FSH e LH
<1 mUI/mL); verificou-se concomitantemente uma redugao imagioldgica da leséo. Actualmente, o doente encontra-se em vigilancia, sendo que
se pretende iniciar terapéutica com somatotropina um ano apds o final da terapéutica oncoldgica e induzir, oportunamente, a restante puberdade.

CONCLUSAQ: Descreve-se 0 caso de um rapaz com um panhipopituitarismo no contexto de um tumor suprasselar que, gracas & producéo
tumoral de bHCG, conseguiu iniciar a sua puberdade. O mecanismo fisiopatologico subjacente prende-se com a homologia entre a bHCG e a LH,
0 que condiciona a estimulagdo das células de Leydig e consequente producéo de testosterona.

PTEN-HAMARTOMA TUMOR SYNDROME E PATOLOGIA TIROIDEIA:
A PROPOSITO DE 3 CASOS CLINICOS

Lucia Fadiga', Diana Catarino', Joana Saraiva'?, Isabel Dinis®, Rita Cardoso®, Joana Serra Caetano?®, Isabel Paiva' e Alice Mirante®
1 Servigo de Endocrinologia, Diabetes e Metabolismo do CHUC; 2 Faculdade de Medicina da Universidade de Coimbra; 3 Unidade de Endocrinologia Peditrica, Diabetes e Crescimento do Hospital
Pediétrico de Coimbra.

INTRODUGAO: As mutagdes germinativas do gene PTEN (supressor tumoral) originam fendtipos heterogéneos, que constituem o espectro
do PTEN hamartoma tumor syndrome (PHTS). Os doentes apresentam geralmente macrocefalia, atraso do desenvolvimento, manifestagtes
cutaneas, polipose intestinal e aumento do risco de neoplasias. A doenga nodular da tiroide ocorre em 75% dos doentes e o risco de carcinoma
(papilar ou folicular) é de 35%, estando descritos casos destas neoplasias a partir dos 7 anos de idade.

CASO 1: B., sexo masculino, com macrocefalia e autismo; o estudo genético revelou a mutacdo ¢.359C&gt;A (p.Ala120Glu) no gene PTEN em
heterozigotia (6 anos). Ecografia cervical (6A5M): “Tiroide de dimensdes conservadas, sem nddulos”. Aos 7 anos, “trés imagens nodulares, duas
no LD (hiperecogénica com 3,3mm:; hipoecogénica com 5,8mm) e uma no LE hipoecogénica com 3,9mm”. Funcéo tiroideia normal e anticorpos
negativos. Aos 9 anos, “trés nodulos solidos: um hiperecogénico, contorno irregular, no LD com 4,7mm; dois hipoecogénicos, contorno regular,
bem definido na transi¢ao LD-istmo com 9,3mm e no LE com 5,6mm. Aos 10A9M, citologia do nodulo do LE (ndo diagnostica) e do maior nddulo
do LD (FLUS). Tiroidectomia total aos 11A3M: “Hiperplasia nodular da tiroide”. Com hipoparatiroidismo transitorio. Na Ultima avaliagdo (13 anos),
com hipotiroidismo controlado sob levotiroxina.

CASO 2: M., sexo masculino, com macrocefalia, dificuldades de aprendizagem, lesdes mucocutaneas e lipomas; Estudo do gene PTEN (8A10M):
variagdo de sequéncia em heterozigotia, no exdo 5 [c.412dup - p.Tyr138LeufsTer42]. Ecografia; “tiroide com vérias formacdes nodulares solidas
hipoecogénicas, contorno regular, a maior no 1/3 distal do LE com 9 mm; Nas cadeias ganglionares varios ganglios com hilo mais reflectivo, com focos
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hiperreflectivos, microcalcificagbes?”. Fungdo tiroideia normal; Calcitonina 15,2pg/mL (N<8,4). Tiroidectomia total aos 9A7M: “Hiperplasia nodular
da tiroide com dois adenomas foliculares. Uma paratiroide. Adenite reativa.” Na ltima avaliagéo (12A6M), com TSH e T4L normais sob levotiroxina.

CASO 3: D., sexo masculino, com macrocefalia, atraso de desenvolvimento, polipose intestinal e anemia ferropénica; estudo do genoma revelou
delecéo no cromossoma 10 (10923.1923.31), envolvendo os genes PTEN e BMPR1A (6A2M). Aos 6A11M, ecografia com “tiroide discretamente
globosa, sem nddulos”. Aos 7A5M, por hemorragia digestiva baixa grave, submetido a colectomia subtotal. Aos 11A11M, “tiroide com nddulo
solido no LD com 9mm e dois nodulos no LE, o maior com 9mm”; funcdo tiroideia normal, anticorpos anti-tiroglobulina positivos. Cintigrafia:
“sugere a presenca de nddulo frio no lobo direito”. Aos 12A7M, citologia a nodulo de 10mm do LD: coloide. Aos 14A11M: “no LD, nddulo
heterogéneo, predominantemente sdlido, com 21mm; no LE, maior nodulo no 1/3 médio, discretamente hipoecogénico, solido, com 16mm; no
polo inferior, area de 36mm, resultante de varios nddulos de dificil individualizagdo; outros nodulos, 0 maior com 14mm, de natureza mista; no
istmo, nodulo com 8mm; vérias adenomegalias laterocervicais ovaladas”. Aguarda tiroidectomia.

CONCLUSOES: Os doentes com PHTS deveréo ser vigiados com ecografia cervical anual, a partir do momento em que é feito o diagnostico da
sindrome. O risco elevado de carcinoma da tiroide em idades jovens € motivo frequente para tiroidectomia, mesmo em casos em que nao esteja
confirmado o diagndstico de malignidade.

HIPERINSULINISMO CONGENITO - SERIE DE CASOS

Catarina Ferraz Liz', Cristina Baptista?, Ana Isabel Sequeira®, Joana Freitas*, Maria Jodo Oliveira*, Teresa Borges*

1 Servigo de Pediatria do Centro Hospitalar Tamega e Sousa; 2 Servigo de Pediatria do Centro Hospitalar Tras-os-Montes e Alto Douro; 3 Servigo de Pediatria da Unidade Local de Sadde do Alto
Minho; 4 Unidade de Endocrinologia Pediétrica do Centro Materno Infantil do Porto, Centro Hospitalar Universitério do Porto.

0 hiperinsulinismo € a causa mais comum de hipoglicemia persistente em recém-nascidos e lactentes e caracteriza-se por niveis glicemia < 50
mg/dL, associados a valores inapropriadamente elevados de insulina plasmatica > 2 mcU/mL e peptideo C > 0,6 ng/mL.

Na crianca estas situacbes subdividem-se em hiperinsulinismo congénito ou adquirido e em transitorio ou persistente. Nesta faixa etéria as
manifestacOes incluem irritabilidade, letargia, recusa alimentar e convulsdes. Em casos de hipoglicemias persistentes e ndo detetadas, podem
surgir sequelas neuroldgicas irreversiveis.

No hiperinsulinismo congénito as mutagoes genéticas sdo encontradas em 50% dos casos, sendo as mais comuns as que envolvem o0s genes
ABCC8 e KCNJ11.

0 tratamento passa pela prevengao destes episodios através da diminuigdo do intervalo entre refeigdes, aumento do aporte de glicose e utilizagdo
de farmacos. Nos casos refratarios, em particular nas lesdes focais, pode-se recorrer a cirurgia.

0 objetivo deste trabalho foi estudar as caracteristicas demograficas dos doentes seguidos na consulta de endocrinologia por hiperinsulinismo
congeénito. Para isso foi realizado um estudo retrospetivo com base nos registos clinicos destes pacientes.

Foram encontradas 5 criangas, 3 do sexo masculino e 2 do sexo feminino, com uma idade atual média de 4 anos. Em todos os casos foram
identificados fatores de risco para hiperinsulinismo: prematuridade (n=3), grande para a idade gestacional (n=2), filho de mée diabética (n=2),
leve para a idade gestacional (n=1). A sintomatologia iniciou no primeiro dia de vida em 4 casos e, num dos casos, aos 5 meses de idade.

As manifestagGes mais comuns foram convulsoes (n=2), cianose e apneia (n=2) e gemido (n=1).

Todos apresentavam hipoglicemia (valor minimo: 4mg/dL), coincidente com elevagédo de insulina (valor minimo: 16,5 mcU/mL e maximo: 61,4
mcU/mL). O doseamento de ACTH, cortisol e hormona de crescimento néo revelou alteragoes.

0 estudo genético foi realizado em todos 0s casos, sendo positivo em 3. Das alteragdes encontradas destaca-se a identificagdo de mutagdo no
gene ABCC8 (n=1), mutacdo no gene PMM2 (c.-167G>T e ¢.-422G>A) (n=1), um caso associado a mutagdo do gene HNF4A e um caso com
défice congénito da glicosilagao tipo 2.

A terapéutica envolveu a infusdo de glicose endovenosa em doses altas (maximo 22 mg/kg/min) e diazéxido em todos 0s casos. Apenas um
doente ndo respondeu ao diazéxido tendo sido administrados andlogos da somatostatina (octeotrido e lanredtido) sem resolucdo de hipoglicemias.
Anos realizacdo de FDOPAF18 foi detetada uma lesdo localizada na cabega do pancreas, tendo sido submetido a exérese cirdrgica da mesma.

Apesar do tempo de seguimento curto foi detetado um caso de atraso motor generalizado (avaliagdo aos 15 meses) e um caso de atraso da
motricidade fina (avaliagéo aos 39 meses).

Com este trabalho, os autores destacam a importancia de um diagnostico atempado com correcao e prevencao de hipoglicemias. Salientamos a
alta taxa de mutagBes encontradas, superior a descrita na literatura, sendo que o unico doente sem mutagdo encontrada apresentou aparecimento
mais tardio da sintomatologia. Destacamos ainda a importancia da correlagdo fentipo-gendtipo no seguimento destas criangas, nomeadamente
na detegdo precoce de casos com maior risco de faléncia terapéutica e co-morbilidades associadas.

MUTACAO DO GENE SHOX: EXPERIENCIA DE UMA UNIDADE DE
ENDOCRINOLOGIA PEDIATRICA

Patricia Maio'?, Inés Ganh&o?®, Joana Cachao?*, Brigida Robalo?, Carla Pereira?, Lurdes Sampaio?

1 Interna de Pediatria Médica, Hospital do Espirito Santo de Evora; 2 Unidade de Endocrinologia Pediatrica, Centro Hospitalar Universitario Lishoa Norte; 3 Interna de Pediatria Médica, Centro
Hospitalar Barreiro Montijo; 4 Interna de Pediatria Médica, Centro Hospitalar de Setdbal.



RESUMOS SPEDP 2019

INTRODUGAO: O gene SHOX (Short stature homeobox gene) localiza-se na porgdo distal do brago curto do cromossoma X e Y, na regido
pseudo-autossomica 1 (PAR1) e tem um papel fundamental no crescimento linear. Sdo necessarias duas copias funcionantes deste gene para
0 crescimento normal e a sua haploinsuficiéncia é causa de baixa estatura. Pela sua variabilidade fenotipica, as mutagdes do gene SHOX sdo
provavelmente subdiagnosticadas.

METODOLOGIA: Realizou-se um estudo retrospetivo das criangas com mutagéo do gene SHOX, seguidas na Unidade de Endocrinologia pediatrica
de um hospital nivel Ill, nos Gltimos 10 anos. Foram analisados os dados demograficos, clinicos e a evolugdo estaturo-ponderal.

RESULTADOS: No periodo em andlise foram seguidas 9 criangas com mutagéo do gene SHOX identificada, das quais 5 eram do sexo feminino.
Oito casos foram referenciados pela consulta de genética médica, com idade média da referenciacéo de 6 anos e 11 meses (minimo 15 meses,
maximo 12 anos). Em 8 casos existia historia familiar de baixa estatura nos progenitores. Todos apresentavam somatometria ao nascer adequada
e uma crianca tinha antecedentes de prematuridade (30 semanas). Quatro criancas tinham alteragdes do desenvolvimento psico-motor. Ao
exame objetivo, 3 criancas tinham deformidade de Madelung e 5 tinham encurtamento dos membros. Quatro criangas apresentavam baixa
estatura, em média desde 0s 11 meses. Em apenas um caso o valor de IGF-1 estava diminuido para a idade. Num caso foi realizado tratamento
com Hormona de Crescimento (HC), com inicio aos 9 anos e 6 meses, verificando-se melhoria da velocidade de crescimento (6,9 cm/ano no
primeiro ano de tratamento vs. 2,3 cm/ano pré-tratamento) e com estatura final no P3-10. Trés casos mantém o crescimento abaixo do P3 e
foram propostos para tratamento com HC, com aprovagéo.

CONCLUSAO: Em caso de baixa estatura associada a mutagao do gene SHOX, o tratamento com HC melhora a velocidade de crescimento e a
estatura final no adulto. Atualmente no nosso pais a baixa estatura grave associada a mutagdo do gene SHOX tem indicagdo para tratamento
comparticipado com HC. A identificagdo desta mutagéo, muitas vezes subdiagnosticada, requer um elevado grau de suspeigéo, particularmente
quando existe historia familiar de baixa estatura, muitas vezes grave, associada a deformidades dos membros. O seu diagndstico atempado é
fundamental para a melhoria do crescimento e estatura final no adulto. O estudo e aconselhamento genético devem ser oferecidos aos familiares.

NECROSE GORDA DO TECIDO SUBCUTANEO DO RECEM-NASCIDO
- RELATO DE DOIS CASOS

Cristina Ferreras’, Vanessa Gorito', Jorge Pedro?, Rita Santos-Silva®4, Cintia Castro-Correia®*, Carla Costa®*, Henrique Soares*®,
Manuel Fontoura3+

1 Servigo de Pediatria. Centro Materno Pediatrico. Centro Hospitalar Universitério Sdo Jodo; 2 Servico de Endocrinologia. Centro Hospitalar Universitério Sdo Jodo; 3 Unidade de Endocrinologia
e Diabetologia Pediétrica. Centro Materno Pedidtrico. Centro Hospitalar Universitério S&o Jodo; 4 Faculdade de Medicina do Porto; 5 Servigo de Neonatologia. Centro Materno Pedidtrico. Centro
Hospitalar Universitério Sdo Jodo

INTRODUGAO: A necrose gorda do tecido subcuténeo (NGTS) do recém-nascido (RN) é uma paniculite rara do periodo neonatal. Caracteriza-se
pelo aparecimento de placas ou nodulos subcutaneos duros, localizados no tronco, nadegas, membros superiores ou coxas.

CASO0S CLINICOS: Os autores apresentam dois casos clinicos:

CASO 1: RN, filha de pais saudaveis, gravidez vigiada sem intercorréncias. Parto por cesariana eletiva as 38 semanas e 3 dias. Peso ao
nascimento: 3465 gramas. indice de Apgar 9/10/10. Em D5 de vida, detetada lesdo eritematosa (2x2cm), dura e indolor no membro superior
direito. A ecografia da lesdo revelou espessamento e hiperecogenicidade do tecido celular subcutaneo, compativel com NGTS. Estudo analitico
inicial sem alterages, exceto calcio ionizado: 5,53 mg/dl (N: 4,8-5,52). Foi reavaliada em D8 de vida com diminuigdo da lesdo. O estudo analitico
nessa altura ndo revelou alteragdes. Manteve vigilancia no pediatra assistente com diminuicéo progressiva da lesdo e desaparecimento completo
a0s 6 meses.

CASO 2: RN, filha de pais saudaveis, gravidez vigiada e sem intercorréncias. Parto por cesariana eletiva as 38 semanas. Peso ao nascimento:
3700 gramas. indice de Agpar 10/10/10. Ao nascimento apresentava lesdo eritematosa no membro superior esquerdo (3x3cm), dura e indolor.
A ecografia mostrou espessamento do tecido celular subcutaneo com heterogenicidade ecoestrutural e aumento da ecogenicidade, de limites
mal definidos medindo aproximadamente 3 cm de maior diametro, com duas areas quisticas milimétricas no seu interior, maiores dimensdes de
4 mm, sendo compativel com NGTS. Realizou estudo analitico sem alteragdes, a exce¢do de valor de cdlcio: 11.6 mg/dl (N 7.6-10.4) e hormona
paratiroidea: 9.9 pg/mL diminuida (N 15-65). Por manutencéo de valor de célcio elevado ao més de vida (10.8 mg/dl) foi encaminhada para
Consulta de Endocrinologia Pedidtrica. Aos 5 meses de vida documentada normalizagdo do valor de célcio, com valor de 25-OH-vitamina D
normal e diminui¢éo da leso.

DISCUSSAO: A NGTS do RN & uma condicéo clinica muito rara, ocorrendo geralmente, em RN de termo ou pés-termo, nas primeiras 4 semanas
de vida. Pode associar-se a trauma ou com hipoxia durante o nascimento, o que ndo se verificou em nenhum dos casos descritos

A sua patogénese é desconhecida. Presume-se que a hipoperfusao do tecido celular subcutaneo agrave a deposicao de acidos gordos saturados,
condicionando solidificagdo e necrose do tecido adiposo. A presséo local decorrente do trauma associado ao parto (por distocia ou macrossomia)
potencia também a tendéncia a necrose gorda.

Esta é uma patologia benigna e com tendéncia a resolucdo espontdnea em menos de um ano. Pode, no entanto, ser acompanhada de
alteracoes extracutaneas que, embora raras, devem ser pesquisadas, nomeadamente hipoglicemia, anemia, trombocitopenia e hipercalcemia. A
hipercalcemia, cuja verdadeira incidéncia é desconhecida, € a principal complicagdo desta patologia e surge, em média, um a seis meses apos
a NGTS, sendo fundamental, em RN afetados, a monitorizagdo de niveis séricos de calcio. Quando ndo se encontra associada a hipercalcemia, o
tratamento desta dermatose € sintomatico, com necessidade de evicgdo de suplementagdo de vitamina D.

Os autores realcam, também com imagens, a importancia da identificacdo desta rara, mas importante condico clinica.
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LH BASAL NO DIAGNOSTICO DE PUBERDADE PRECOCE

Andreia Fitza Ribeiro, Susana Pacheco, Tania Russo, Ana Cristina Monteiro, Graciete Braganca
Nucleo de Endocrinologia Pediétrica, Departamento da Crianca e Jovem, Hospital Prof. Doutor Fernando Fonseca, EPE

INTRODUGAO: O diagndstico de puberdade precoce central (PPC) pode ser feito pela documentagéo de ativagéo precoce do eixo hipotalamo-
hipdfise-gonadal. A prova hormonal de estimulagdo com Gonadotropina (GnRH) é o exame de eleicdo. Alguns estudos demonstram a utilidade do
doseamento da hormona luteinica (LH) basal como teste de rastreio.

OBJETIVOS: Avaliar o valor de LH basal e apos estimulagdo com GnRH no diagnostico de PPC.

METODOS: Estudo retrospetivo e descritivo dos doentes que realizaram prova GnRH por suspeita de PPC entre Janeiro de 2014 e Setembro de
2019. Andlise estatistica de parametros clinicos e laboratoriais através do SPSS Statistics 25, utilizando o teste do qui-quadrado.

RESULTADOS: Foram realizadas 72 provas de estimulagéo com GnRH, em 59 doentes. A maioria era do sexo feminino (93,1%), sendo a mediana
de idades de 7 anos (minimo de 7 meses, maximo de 11 anos).

A amostra foi dividida em 2 grupos de acordo com o valor pico de LH na prova de estimulag&o com GnRH: grupo 1 - pico LH >5 mUI/mL, sugestivo
de PPC e grupo 2 - pico LH 5 mUI/mL, ndo sugestivo de PPC. No grupo 1 (n=28), 46,4% apresentava LH basal sugestiva de PPC (>0,3 mUl/mL),
com um valor médio de LH basal de 1,45 mUl/mL. No grupo 2 (n=44), 95,4% apresentava LH basal ndo sugestiva de PPC ( 0,3 mUl/mL), com
um valor médio de LH basal de 0,19 mUI/mL. A terapéutica com agonista GnRH foi realizada em 75% no grupo 1 € em nenhum caso no grupo
2. Existe relacdo estatisticamente significativa entre o valor de pico de LH e o valor basal de LH para o diagnéstico de PPC (p <0,01).

CONCLUSOES: O valor de LH basal pode ser util no rastreio de PPC. Um valor basal de LH sugestivo de PPC (0,3 mUl/mL) pode dispensar a
realizacdo de prova de estimulagdo com GnRH. Se o valor de LH basal ndo for sugestivo de PPC ( 0,3 mUl/mL) pode considerar-se a realizagdo de
prova de estimulagdo de acordo com a evolugdo clinica e resultados de outros exames complementares, nomeadamente idade 0ssea e ecografia
pélvica.

SINDROME DE HUTCHINSON - GILFORD PROGERIA
- UM CASO RARO PORTUGUES

Diana Catarino', Margarida Bastos', Cristina Ribeiro', Nelson Cunha', Lucia Fadiga', Diana Silva', Joana Guiomar', Mariana Lavrador’,
Inés Vieira', Isabel Dinis?, Alice Mirante?, Isabel Paiva’
1 Servico de Endocrinologia, Diabetes e Metabolismo- Centro Hospitalar e Universitério de Coimbra; 2 Hospital Pediatrico de Coimbra.

INTRODUGAO: Progeria ou Sindrome de Hutchinson-Gilford Progeria ¢ uma sindrome rara (1:4 milhdes) caracterizada por envelhecimento
precoce e fatal. Os dados mais atualizados referem 162 casos em todo o mundo. Em Portugal existem 5 casos reportados. Resulta de uma
mutacdo genética autossémica dominante e esporadica no gene LMNA, que leva a producdo de uma forma anormal da proteina lamina-A,
designada progerina. A maioria das criangas nasce aparentemente saudavel, mas comega a exibir caracteristicas de envelhecimento precoce por
volta dos 18-24 meses. Alteragdes da pele do tipo esclerodermia, atraso de crescimento e alopécia séo 0s primeiros sinais. Outras manifestagoes
clinicas tipicas envolvem alteragbes musculo-esqueléticas, oftalmoldgicas, cardiovasculares, entre outras. A causa de morte é maioritariamente
devida a aterosclerose (enfarte agudo do miocardio, insuficiéncia cardiaca ou AVC) e ocorre por volta dos 13 anos. O desenvolvimento cognitivo
ndo é afetado. A patofisologia ndo esta completamente esclarecida. A “Progeria Research Foundation” tem desenvolvido pesquisas no que refere
aos métodos de diagnostico e terapéuticas farmacoldgicas, com ensaios clinicos em curso. Fornece ainda orientagbes para profissionais de
saude e familias que assistem estas criangas.

CASO CLINICO: Sexo feminino, 21 anos de idade, com diagnéstico de Progeria causada por mutagdo 1824 C>T, no exdo 11 do gene LMNA.
Primeiros sinais da sindrome por voltas dos 4,5 meses de idade. Antecedentes de fratura do membro inferior direito e luxacdo da anca direita,
hipermetropia, HTA, insuficiéncia mitral e adrtica ligeiras, hipertrofia ventricular esquerda, hipertrigliceridémia, hiperuricémia, insulinorresisténcia,
verrugas palmares, hipotiroidismo subclinico, bdcio multinodular e amenorreia secunddria desde 18 anos. Seguimento em varios consultas
de especialidade nomeadamente: Ortopedia, Oftalmologia, Cardiologia, Dermatologia, Endocrinologia-Transicéo e Ginecologia. Mantém ainda
seguimento no Boston Children’s Hospital onde faz parte de um ensaio clinico com inibidor da farnesiltransferase — Lonafarnib. Encontra-se
medicada com &cido acetilsalicilico 25 mg id, atenolol 5mg/mL, 1,2 mL 2id, dmega3 23,8 g id, calcifediol 0,15mg/mL 3gotas id, lonafarnib 75
mg id e lonafarnib 100 mg id e ainda terapéutica de suporte nutricional e exercicio fisico adaptado. Sem antecedentes familiares de progeria;
pais ndo consanguineos; um irmao de 22 anos saudavel.

Seguida em consulta de Endocrinologia-Transi¢do desde os 18 anos, apds seguimento inicial no Hospital Pediatrico por hipotiroidismo subclinico
ndo medicado e bacio multinodular com formages quisticas infracentimétricas. Da Ultima avaliagdo analitica TSH e T4L dentro dos valores
normais de referéncia, com auto-imunidade negativa. Mantém bdcio multinodular com hipotiroidismo subclinico ndo medicado, dislipidémia
medicada e RM-CE normal.

DISCUSSAO/CONCLUSAO: O caso clinico apresentado pretende demonstrar a raridade desta sindrome que se associa a multiplas patologias/
comorbilidades, com necessidade de acompanhamento regular, ao longo da vida, por uma equipa multidisciplinar que inclui varias especialidades
médicas e cirdrgicas. Devido a raridade da doenga torna-se mais dificil a pesquisa/desenvolvimento de terapéuticas eficazes. Os farmacos
atualmente disponiveis tém como principal objetivo reduzir as complicagdes associadas. A terapéutica de suporte é também de extrema
relevancia uma vez que permite melhorar a qualidade de vida dos doentes. Associagdes de doentes e intercambio internacional tém-se mostrado
fundamentais para as familias. https://www.progeriaresearch.org/
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AVALIACAO DO EFEITO DO TRATAMENTO COM SOMATROPINA NA
PROLIFERACAO CELULAR DE MODELOS CELULARES DE GLIOMAS
DE BAIXO GRAU PEDIATRICOS

Rafael Luis’, Daniela Cavaco?, Joana Maciel?, Daniela Dias?, Sara Donato?, Maria Conceicao Pereira?, Marta Pojo’, Joana Simoes-Pereira’?*
1 Unidade de Investigagdo em Patobiologia Molecular (UIPM) e 2Servigo de Endocrinologia do Instituto Portugués de Oncologia de Lisboa do Instituto Portugués de Oncologia de Lisboa Francisco
Gentil EPE; 3NMS | FCM, Nova Medical School | Faculdade de Ciéncias Médicas da Universidade Nova de Lisboa.

INTRODUGAO: Os tumores do sistema nervoso central constituem a neoplasia solida mais frequente em idade pediatrica, sendo os gliomas
de baixo grau o subtipo mais comum. Apesar do bom progndstico destes, muitas criangas permanecem com lesdo residual mensuravel apos
a terapéutica oncoldgica. A complicagdo enddcrina mais prevalente decorrente destes tratamentos e/ou da localizagéo do tumor € o défice
de hormona do crescimento. Todavia o efeito da terapéutica com somatropina na proliferacéo e progressao da lesdo residual ndo se encontra
esclarecido.

OBJECTIVO: Avaliar o efeito do tratamento com somatropina e IGF-1 na proliferacdo de modelos celulares de gliomas pediatricos.

MATERIAL E METODOS: Para este estudo foram utilizados dois modelos celulares de gliomas de baixo grau pediatricos: iNHA — astrécitos
humanos imortalizados com o SV40 (simian virus 40) que interage com a fungéo de dois supressores de tumor cruciais na carcinogénese, P53 e
RB1; e uma linha primaria de xantoastrocitoma previamente estabelecida no nosso laboratério. Inicialmente, foi avaliada a expressao por RT-PCR
(reverse transcription polymerase chain reaction) da hormona do crescimento e IGF-1 e respectivos receptores nas linhas celulares utilizadas.
Estes modelos celulares foram expostos ao tratamento com somatropina e IGF-1, tendo sido avaliada a proliferagéo celular ao 3° e 10° dias.
Posteriormente, de forma a obter diferentes niveis de expresséo do receptor do IGF-1, este foi geneticamente manipulado na linha iINHA com o
objectivo de avaliar se a resposta a somatropina ou ao IGF-1 era dependente da expressao deste receptor.

RESULTADOS: Os dois modelos celulares ndo expressam hormona do crescimento nem o seu receptor, mas expressam IGF-1 e respectivo
receptor.

Quando avaliado o impacto do tratamento com somatropina e IGF-1 nestes modelos celulares de gliomas pediatricos, ndo foram observadas
diferengas no crescimento celular para concentragoes de 10 ng/mL e 100 pg/mL. Porém, doses elevadas de somatropina (500 pg/mL) inibiram o
crescimento celular. A sobre-expressao do receptor IGF-1 na linha iINHA ndo alterou a resposta celular ao tratamento com somatropina ou IGF-1.

DISCUSSAOQ: Este estudo é pioneiro a avaliar o efeito da somatropina e do IGF-1 na proliferacio de modelos celulares de gliomas pediétricos.
Este tratamento ndo aumentou o crescimento celular de gliomas de baixo grau in vitro, independentemente da expressdo do receptor de IGF-1.
Assim estes dados parecem sugerir que o tratamento com somatropina podera ser seguro no tratamento do défice de hormona do crescimento
em criangas que permanecem com lesdo residual destes tumores.

HIPOGLICEMIA GRAVE E RECORRENTE NO CONTEXTO
DE HEPATOBLASTOMA

Joana Maciel', Claudia Constantino?, Helder Simoes’, Joana Simoes-Pereira’
1 Servio de Endocrinologia, Instituto Portugués de Oncologia de Lishoa, Francisco Gentil; 2 Servigo de Pediatria, Instituto Portugués de Oncologia de Lishoa, Francisco Gentil.

INTRODUGAO: O hepatoblastoma é a neoplasia hepética mais frequente nas criangas, ocorrendo geralmente nos primeiros 2 anos de vida. E
mais frequente em rapazes e ¢é caracterizado por rapido crescimento e risco de ruptura’hemorragia. Apresenta-se um caso de hepatoblastoma
irressecavel e refractario a terapéutica associado a hipoglicémias graves.

CASO CLINICO: Doente do sexo masculino, 8 anos de idade, observado pelo INEM no domicilio por hemiparésia direita, desvio conjugado do
olhar para a esquerda e hipoglicémia (30mg/dL). Foi transferido para urgéncia hospitalar por suspeita de AVC, tendo realizado trombdlise com
Alteplase. Manteve hipoglicémias com necessidade de administragdo IV de glucose e realizou angio-ressonancia magnética cranioencefdlica que
se revelou normal. No exame objectivo palpava-se massa dura no hipocondrio direito e epigastro, com tomografia computorizada (TC) a revelar
volumosa massa tumoral hepatica, extensa trombose tumoral da veia porta, ascite e adenopatias peri-hepaticas e multiplos nddulos pulmonares.
Foi referenciado a este instituto, onde foi realizada bidpsia hepética cujo resultado foi de hepatoblastoma. A apresentacao verificavam-se niveis
elevados de alfafetoproteina (4247ng/mL, VNR<10) e evidéncia laboratorial de colestase.

Iniciou quimioterapia com cisplatina e doxorrubicina que cumpriu durante um més, tendo-se verificado subida da alfafetoproteina (21956ng/mL),
progressdo local e metastatica confirmada imagiologicamente. Foi instituida quimioterapia de segunda linha com vincristina e irinotecano, com
intuito paliativo, que manteve durante 12 meses.

Persistiram hipoglicémias graves sintomaticas em jejum (minimo 25mg/dL). O estudo analitico mostrava: albumina 3,8g/dL, TP 66% (70-120),
INR 1.3, APTT 365 (23-34), GGT 126UI/L, AST 80UI/L, ALT 59UI/L, funcdo tiroideia normal, IGF1 42ng/mL(40-343), Insulina<2uUl/mL (<28),
Peptideo-C<0,1 ng/mL(0,9-7,1) e glicémia (ocasional) de 52mg/dL.
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Foi iniciada dexametasona, efectuados ensinos de correccdo de hipoglicémia e de utilizacdo de glucagon intramuscular e instituido
polifraccionamento alimentar, com melhoria clinica, permitindo suspenséo de corticoide 2 meses depois.

Nove meses apds admissdo verificou-se recorréncia dos episddios de hipoglicémia em jejum, tendo reiniciado dexametasona, progressivamente
aumentada até 4mg. Apresentou melhoria do perfil glicémico durante os primeiros 4 meses de corticoterapia, com posterior recorréncia de
hipoglicémias graves. Para um controlo mais comodo e apertado das glicémias foi colocado o sistema flash de monitorizagdo da glicose
intersticial FreeStyle Libre®. O sensor revelou hipoglicémias frequentes (72 episddios em 14 dias) com predominio na madrugada.

Optou-se entdo por terapéutica com dextrose continua a 30% a 5mi/h com recurso a Drug Infusion Bomb (DIB), via catéter venoso central
(implantofix®) com melhoria discreta das glicémias.

Por progressédo da doenca, o 6bito ocorreu 15 meses apos a admissdo.

DISCUSSAO/CONCLUSAO: Apresenta-se um caso de hipoglicémia grave no contexto de hepatoblastoma com resposta inicialmente satisfatoria
a corticoterapia, mas que se tornou insuficiente com a progressao da doenca. A adopgao de medidas dietéticas, a monitorizagdo da glicémia, a
correcgdo apropriada de hipoglicémias e a utilizagdo de glucagon IM séo fundamentais. Casos graves requerem alimentagéo entérica continua
ou perfusdo de glicose e/ou de glucagon IV.

A hipdtese de hiperinsulinismo foi afastada perante niveis de insulina e peptideo-C indetectaveis em hipoglicémia, considerando-se como
possiveis causas de hipoglicémia a ineficiéncia da neoglicogénese/glucogendlise no contexto de destruicdo do parénquima hepatico e o consumo
e/ou produgdo de IGF-2 pelo tumor.

PARAGANGLIOMA PARATESTICULAR - UM CASO RARO DE MASSA
ESCROTAL NA CRIANCA

Ana Abrantes Figueiredo', Joana Simdes-Pereira 34, Valeriano Leite'3*
1 Servigo de Endocrinologia, Instituto Portugués de Oncologia de Lishoa Francisco Gentil; 2 Unidade de Investigacdo Clinica, Instituto Portugués de Oncologia de Lisboa Francisco Gentil; 3 Unidade
de Investigagdo Patobiologia Molecular, Instituto Portugués de Oncologia de Lisboa Francisco Gentil; 4 Nova Medical School | Faculdade de Ciéncias Médicas.

Os feocromocitomas e paragangliomas sdo tumores neuroendacrinos raros em idade pediatrica. Apesar de se apresentarem, na grande maioria
das vezes, de forma esporadica, cerca de 30% sdo hereditarios. Em comparagdo com os tumores diagnosticados em idade adulta, hd uma maior
prevaléncia de malignidade na infancia.

Apresentamos um caso clinico de uma crianga do sexo masculino com 9 anos de idade, previamente saudavel e sem antecedentes familiares
relevantes, admitida na nossa Instituicdo por uma massa para-testicular direita com um ano de evolug&o. Tinha como exames complementares
de diagnostico uma ecografia escrotal e uma ressonancia magnética que mostravam uma lesdo solida para-testicular direita com 17 mm,
hipointensa em T1 e sem sinais sugestivos de agressividade local. As hipoteses diagnosticas iniciais foram rabdomiossarcoma, pseudotumor
fibroso e neurofibroma. Apos ter sido submetido a intervengao cirdrgica para exciséo da lesdo, o diagnéstico histologico foi de um paraganglioma
para-testicular capsulado, sem atividade mitdtica ou invasdo da capsula. Iniciou seguimento na Consulta de Endocrinologia, tendo-lhe sido
pedido teste genético que confirmou uma mutagdo SDHB. Os familiares diretos foram também rastreados, aguardando-se o resultado. Ao
exame objetivo, constatou-se um perfil tensional acima do percentil 95 para a idade e sexo. A pesquisa de metanefrinas fracionadas urindrias foi
negativa, assim como 0 68 Ga-DOTANOC. Neste momento encontra-se em vigilancia.

Os paragangliomas para-testiculares sdo entidades raras, estando descritos apenas alguns casos na literatura existente. Quando diagnosticados,
¢ imperativo excluir a existéncia de tumores sincronos, assim como hipersecrecdo hormonal. Adicionalmente, todos os doentes devem ser
submetidos a estudo genético permitindo uma detegéo precoce dos individuos afetados.

PREDITORES DE CONTROLO GLICEMICO EM DIABETICOS TIPO 1
EM IDADE PEDIATRICA

Vanessa Gorito', Cristina Ferreras’, Jorge Pedro?, Barbara Neto', Sofia Ferreira®, Rita Santos Silva® 4, Carla Costa® 4, Cintia Castro-
Correia®* Manuel Fontoura® 4

1 Servigo de Pediatria. Centro Materno Pediatrico. Centro Hospitalar Universitério Sdo Jodo; 2 Servigo de Endocrinologia. Centro Hospitalar Universitario Sao Jodo; 3 Unidade de Endocrinologia e
Diabetologia Pedidtrica. Centro Materno Pedidtrico; Centro Hospitalar Universitario Sao Jodo; 4 Faculdade de Medicina da Universidade do Porto.

INTRODUGAO: A hemoglobina A1c (HbA1c) é uma das medidas mais frequentemente utilizada no controlo glicémico (CG), apesar de ser
considerada apenas uma de varias medidas de CG ideal (juntamente com o tempo no alvo). A elevacdo persistente dos niveis de HbAlc
associa-se, a longo prazo, a danos micro e macrovasculares progressivos e irreversiveis.

OBJETIVOS: Caracterizar os diabéticos tipo 1 (DM1) acompanhados na nossa unidade entre 2007 e 2017. Determinar fatores preditores de CG
adequado e inadequado, com base nos valores de HbATc.

METODOLOGIA: Estudo retrospetivo dos DM1 seguidos em consulta de Endocrinologia Pediatrica, num Hospital Nivel lll, com recurso aos
registos informaticos e em papel. Consideraram-se as varidveis: sexo, idade ao diagndstico, existéncia de sistema de perfusdo continua
de insulina (SICl), IMC, duracdo da doenga em anos e valores de HbA1c. Os valores de HbA1c foram categorizados em adequados ou
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inadequados de acordo com o ponto de corte de 7.5% (Guidelines ISPAD em vigor no periodo temporal estabelecido). Foram excluidos os
doentes com menos de 2 anos de evolugdo de doenga, bem como perdas de seguimento, doentes com registos clinicos incompletos, e todos
0s diabéticos ndo tipo 1.

RESULTADOS: Dos 679 diabéticos identificados, a maioria era do sexo masculino (53%). A idade média do diagndstico foi de 9.5 anos (SD+4.5),
média de idades da Ultima consulta de 16.2 anos (SD+5.2). Os doentes foram acompanhados em média 6.5anos (SD+4). Foram encontradas
associages estatisticamente significativas entre os valores de HbA1c e a idade do diagnostico, tempo de evolugdo da doenca, uso de SICI e
IMC. O uso de SICI associa-se a um melhor CG comparativamente ao sistema de multiplas administractes didrias (37.0% vs 22.3%, p<0.001).
0 aumento da idade do diagndstico associou-se a um pior CG (valores de HbA1c >7.5% em 94.1% dos doentes >16 anos). Todos 0s doentes
com DM1 com mais de 10 anos de evolugdo tinham valores de HbA1c >7.5% (p<0.001). Os DM1 mais recentes apresentam comparativamente
a0s mais antigos, um melhor CG. O aumento do IMC associou-se significativamente a um controlo inadequado (p=0.004). N&o se encontraram
diferencas no CG entre rapazes e raparigas (p=0.729).

DISCUSSAO: Na nossa amostra, definimos o tempo de evolugdo da doenca, diagndstico tardio, auséncia de SICI e aumento do IMC como
preditores de CG inadequado. E importante referir que ndo se identificaram diferencas de controlo entre rapazes e raparigas. O CG inadequado
pode ser explicado em parte pelo longo intervalo temporal analisado, sendo que os doentes com diagnosticos mais recentes apresentam um CG
francamente melhor. Este estudo alerta-nos para a necessidade de reforcar o seguimento multi-disciplinar a longo prazo, para manter a adeséo
terapéutica e minimizar o possivel impacto da evolugdo da doenga no controlo metabdlico. O uso crescente dos SICI mostra-se muito promissor
na manutengdo de um CG adequado.

PERFIL CLI'NICO-ANALI'TICO~DA CETOACIDOSE DIABETICA EM IDADE
PEDIATRICA - DIFERENCIACAO ENTRE UMA COORTE DE DIABETES
TIPO 1 INAUGURAL E PREVIAMENTE DIAGNOSTICADA

Vilma Lopes'; Joana Pinho'; Maria Adriana Rangel?; Ana Luisa Leite?; Rosa Arménia Campos?
1 Servigo de Endocrinologia, Hospital de Braga; 2 Unidade de Endocrinologia Pediétrica, Hospital de Braga; 3 Servigo de Pediatria, Hospital Santa Maria Maior, Barcelos.

INTRODUGAO: A cetoacidose diabética (CAD) ¢ a principal causa de morbi-mortalidade em criangas com diabetes mellitus (DM) tipo 1. Pode
constituir a apresentagéo inaugural da doenga ou uma descompensagdo da mesma.

OBJETIVOS: Caracterizar os episodios de CAD admitidos no servico de urgéncia (SU) de Pediatria de um hospital de nivel Il. Comparar as
caracteristicas de CAD em contexto de DM inaugural (DMi) e CAD por descompensacdo de DM previamente conhecida (DMp).

METODOS: Estudo retrospetivo transversal dos doentes admitidos por CAD no SU de Pediatria do CHVNG, de Janeiro de 2011 a Abril de 2019.
Recolhidos dados demogréficos, manifestacdes clinicas, dados bioquimicos, abordagem e complicagées. A probabilidade de erro tipo | () foi
0,05.

RESULTADOS: A amostra foi constituida por 88 episodios de CAD, que ocorreram em 60 doentes, 51% do sexo feminino, com idade média de
10,6 + 4,5 anos. Destes, 60% tinham diagndstico prévio de DM e 30% eram portadores de Sistema de Infusdo Subcutanea de Insulina (SISCI).
Verificou-se, embora sem significancia estatistica, uma tendéncia ao aumento das CADs inaugurais paralelamente a uma reducdo das CAD em
doentes com DMp.

No grupo com DMp, os principais fatores desencadeantes identificados foram incumprimento terapéutico (42%), intercorréncia infeciosa (28%) e
problemas com SISCI (19%). Em 25% dos casos foi tomada alguma atitude no domicilio, nomeadamente avaliagdo de cetonémia e administragéo
de bolus de insulina com caneta.

Em todos os doentes a abordagem foi iniciada com bdlus de NaCL 0,9%. A perfusdo de insulina iniciou-se com uma mediana de 2 (IQR 2-3)
horas apos a admissdo, e manteve-se por uma mediana de 14h (IQR 9,5-19,0). Verificou-se descida rapida de glicemia em 31% dos doentes e
houve necessidade de aumento de aporte de glicose em 38%. Na maioria dos doentes a suplementacdo de potassio (mediana de 2mEq/kg/dia;
IQR 2,0-3,0) iniciou-se aquando da perfusdo de insulina, e em 27% foi necessario aumentar o aporte (mediana de 3meg/kg/dia; QR 2,8-3,8).
A fluidoterapia foi suspensa a uma mediana de 24 horas (IQR 16,0-30,8) apds admiss&o. Foi identificada alguma complicagdo em 56% dos
doentes, sendo a hipocalémia a mais frequente. Ocorreu edema cerebral em 1% dos doentes e necessidade de transferéncia para unidade de
cuidados intensivos pediatricos em 2%. Nao se verificaram obitos.

Comparando os grupos DMi e DMp, o grupo com DMp apresentou idade média significativamente maior e menor duragdo da sintomatologia
(p<0,001), valor de cetonemia e glicemia a admissao (p=0,004). A sintomatologia foi também distinta (predominantemente nduseas e vomitos,
p<0,001). Apresentaram menor taxa de hipocalémia (p<0,001), hipofosfatémia (p=0.041), e menor tempo de internamento (p<0,001).

CONCLUSAO: 0 facto da maioria dos episodios de CAD serem descompensaces de DM1 e o principal fator de descompensacéo ser
o0 incumprimento terapéutico reforca a importancia da educagdo dos doentes e familias na abordagem desta doenga. Um exemplo do
impacto deste processo educacional é a percentagem de doentes que atuaram no domicilio. Ndo houve mortes no grupo estudado e
a percentagem de complicagOes graves foi baixa, mostrando o impacto de um diagnostico precoce e tratamento estandardizado no
outcome desta doenca.

C19
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C24 ALTERACOES DO EIXO GONADICO EM SOBREVIVENTES DE LEUCEMIA

LINFOBLASTICA AGUDA DIAGNOSTICADA EM IDADE PEDIATRICA

Daniela Cavaco, Inés Damasio, Daniela Dias, Joana Maciel, Ana Figueiredo, Sara Pinheiro, Sara Donato, Joana Simdes Pereira,
Maria Conceigéo Pereira
Servigo de Endocrinologia do Instituto Portugués de Oncologia de Lisboa Francisco Gentil

INTRODUGAO: A leucemia linfoblastica aguda (LLA) é o cancro infantil mais comum. A quimioterapia (QT) combinada com profilaxia do sistema
nervoso central (SNC) resulta em sobrevida global aos 5 anos >85%. Os efeitos colaterais dependem do tipo e dose dos tratamentos escolhidos.

OBJECTIVO: Caracterizar as alteragtes do eixo gonadico em criancas sobreviventes de LLA.

MATERIAIS/METODOS: Anlise retrospectiva de 351 casos de LLA com <18 anos, seguidos em Consulta de Endocrinologia de Reabilitago
(CER) entre 1980-2019. Foram excluidos aqueles com <2 avaliagdes em CER. Andlise estatistica: SPSS-25 th Edition. Resultados: Incluiram-se
327 casos: 147 (44,9%) do sexo feminino. A idade média ao diagnostico foi de 6,18 (+4,2) anos. O follow-up médio foi de 7,8 (+6,1) anos. Todos
0s casos efectuaram QT. Em 289 (85,6%) casos realizou-se metotrexato intratecal (MTX-IT), em 16 (4,6%) radioterapia testic ular (RT-T) e em
236 (72,2%) radioterapia sob 0 SNC (RT-SNC) com uma dose mediana de 18 Gy (12-37). O transplante de medula dssea (TMO) foi realizado em
62 (18,9%) casos, 31 (50,0%) com irradiacdo corporal total (ICT).

ldentificaram-se alteragdes pubertarias em 64 (19,6%) criangas. O diagndstico de puberdade precoce (PP) foi realizado em 13 criangas. Todos
0s casos de PP foram submetidos a MTX-IT e 9 (69,2%) a RT-SNC. Identificou-se in suficiéncia de hormona de crescimento (IHC) em 5 (38,4%)
casos de PP. No grupo com PP, efetuou-se terapéutica frenadora (TF) em 7 casos, destes, 1 (14,2%) atingiu a EAF. A puberdade acelerada (PA) foi
diagnosticada em 22 criangas. Todos 0s casos de PA foram submetidos a MTX-IT e 17 (77,2%) a RT-SNC. Foi efetuado TF em 18 (81,9%) casos.
A HC foi identificada em 10 (45,5%) casos de PA. Dos 8 casos que realizaram em simultdneo HC e TF todos atingiram a EAF.

N&o se verificaram diferengas entre 0s sexos e 0 desenvolvimento de PA/PP.

ldentificaram-se 28 criancas com atraso pubertario (AP). Neste grupo, 25 (89,2%) casos realizaram RT-SNG, 8 (28,6%) RT-T e 16 (57,1%) TMO.
Verificou-se uma associagdo estatisticamente significativa entre o desenvolvimento de AP e a realizagdo de RT-SNC (p<0,05) e TMO (p<0,05)
A IHC estava presente em 18 (64,3%) casos, 14 foram tratados com HC atingindo a EAF. No follow-up, 19 (65,5%) casos desenvolveram
hipogonadismo hipergonadotrdfico (HH) durante o follow-up (p<0,01).

DISCUSSAQ: A PA/PP em criancas sobreviventes de LLA podera ser explicado pela utilizagio de MTX-IT. Este agente é capaz de provocar
disrupcdo enddcrina, despoletando desadequadamente a puberdade, encurtando a janela de acgdo da HC. No grupo com AP, a RT-SNC, pode
originar insuficiéncia de gonadotrofinas enquanto que os alquilantes e a ICT (utilizados no TMO), tém acgéo destrutiva sobre as gonadas,
explicando-se assim a associagdo estatisticamente significativa entre estes tratamentos e o desenvolvimento de AP.

CONCLUSAQ: As alteractes pubertérias tém um efeito negativo na esfera psicoldgica, sexual, auxoldgica e 6ssea. A sua identificacdo precoce
permite evita-lo e optimizar os resultados finais.
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ANOREXIA NERVOSA: UMA CAUSA RARA DE PUBERDADE
INTERROMPIDA NO GENERO MASCULINO

Diana Simao Raimundo', Carolina Figueiredo', Bernardo Dias Pereira?, Ana Raposo', Fernanda Gomes'
1 Servigo de Pediatria do Hospital Divino Espirito Santo, Ponta Delgada; 2 Servico de Endocrinologia do Hospital Divino Espirito Santo, Ponta Delgada.

A puberdade € o processo de maturagdo do eixo hipotalamo-hipdfise-gonadas, cujo desenvolvimento normal depende de uma pulsatilidade
especifica da gonadorrelina (GnRH), finamente regulada por factores genéticos e ambientais (nomeadamente nutricionais)™. A desnutrigdo grave
altera a pulsatilidade pubertdria da GnRH, a qual inibe a libertagdo de gonadotrofinas e a estimulagdo das gonadas ©@.

Adolescente de 16.7 anos, com antecedentes de asma controlada com fluticasona inalada e desloratadina oral. Foi referenciado a consulta
de Endocrinologia por baixa estatura ndo familiar. Referia um quadro clinico com 6 meses de evolugdo de desnutrigdo grave (perda ponderal
estimada: 21,5%) em contexto de restri¢do alimentar de hidratos de carbono e gorduras e, desde ha 1 més, astenia com diminuicdo da tolerancia
a esforcos fisicos. Negava comportamentos purgativos ou toma de laxantes. Negava sintomas sugestivos de lesdo intracraniana. Sem historia
familiar relevante, excepto gémeo dizigdtico saudavel, ndo medicado, com estatura no -1SD e IMC no 1.1SD. Estatura alvo familiar de 168 cm
(-1.2SD). Apresentava caquexia generalizada, pélo facial tipo lanugo, xerose cutanea e sinal de Russell positivo; estatura 155,5 cm (-2.5SD),
peso 30 Kg e IMC 12.5 Kg/m2 (-5SD); testiculo esquerdo e direito com 8 mL e 10 mL, respectivamente (Tanner: G3P3). Por suspeita de disttrbio
do comportamento alimentar com desnutrigéo grave foi referenciado ao Servigo de Pediatria, onde foi internado para abordagem multidisciplinar
(Pediatria, Psiquiatria, Psicologia, Endocrinologia e Nutricdo). Analiticamente com hemoconcentragéo (hematocrito 51.1%), hipercolesterolémia
(colesterol total 235 mg/dL, HDL 116 mg/dL, LDL 98 mg/dL), transaminases (AST 378 U/L, ALT 532 U/L), ferritina (923,9mg/dL) e siderémia
(185ug/dL) elevadas. Sem outras alteragdes analiticas de relevo. Electrocardiograma, radiografia de térax e ecografia abdominal superior sem
alteragdes de relevo. Apos estabilizacdo clinica, realizou-se estudo etiolégico da puberdade interrompida: FSH 3.4 mUl/mL, LH 4.11 mlU/mL,
testosterona total 317.7 ng/dL, sem alteragdes enddcrinas adicionais; adicionalmente, despiste de Doenca Celiaca negativo e normalizagéo
das transaminases. Idade dssea com atraso de 8 meses para a idade cronoldgica. Assumiu-se hipogonadismo hipogonadotrépico funcional
por desnutrigdo grave. Actualmente, aos 17.2 anos, encontra-se em seguimento multidisciplinar, com progressiva aceitagéo de plano alimentar
adequado. Apresenta estatura inalterada, IMC 16,1Kg/m2 (SD) e testiculo esquerdo e direito com 10mL e 12 mL, respectivamente.

Apresentamos um caso raro de hipogonadismo hipogonadotrdpico funcional por desnutricdo grave, em contexto de disturbio do comportamento
alimentar no género masculino. O reconhecimento desta entidade rara permite uma abordagem personalizada e a reversdo potencial a
normalidade da funcéo do eixo hipotalamo-hipdfise-gonadas, e o desenvolvimento pubertario completo.

1. Delemarre-Van De Waal HA, Van Coeverden SCCM, Engelbregt MJT. Factors affecting onset of puberty. Horm Res. 2002;57(SUPPL. 2):15-8.
2. Skolnick A, et al; AACE Clin Case Rep. 2016 Fall;2(4):e351-e357.

SINDROME DE RESISTENCIA AS HORMONAS TIROIDEIAS
- UM DESAFIO DIAGNOSTICO E TERAPEUTICO

Pedro J'?, Oliveira V23, Ferreras C?*, Ferreira SH>*#, Costa C?*4, Santos-Silva R>3#, Castro-Correia C*>**, Fontoura M?3*
1 Servigo de Endocrinologia, Diabetes e Metabolismo do Centro Hospitalar Universitério de Sao Jodo, EPE; 2 Faculdade de Medicina da Universidade do Porto; 3 Servigo de Pediatria do Centro
Hospitalar Universitdrio de Sao Jodo, EPE; 4 Unidade de Diabetologia e Endocrinologia Pediatrica do servigo de Pediatria do Centro Hospitalar Universitario de Sao Jodo, EPE.

INTRODU(}I\O: A sensibilidade diminuida a hormona tiroideia diz respeito a qualquer processo que afete negativamente a sua agao, estando aqui
incluidos defeitos no seu transporte, metabolismo e agdo sobre o recetor.

A sindrome de resisténcia as hormonas tiroideias devido a mutagdes no recetor beta (SRHT-B) é a forma mais comum desta entidade e
caracteriza-se por resposta reduzida dos tecidos periféricos a agdo da hormona tiroideia. A variabilidade genética dos cofatores envolvidos na
acdo da hormona tiroideia explica a heterogeneidade de resisténcia entre os individuos afetados. Genericamente, os doentes com esta alteragao
costumam apresentar niveis aumentados das fragoes livres de T4 e T3 associadamente a uma TSH normal ou alta.

CASO CLINICO: Adolescente de 11 anos, com antecedentes de Perturbacdo de Hiperatividade e Défice de Atengdo (PHDA). Orientado para
a consulta de endocrinologia pediatrica por alteragdes da funcéo tiroideia, detetadas depois de se suspeitar de sindrome de resisténcia as
hormonas tiroideias no seu progenitor.

No decurso do ano anterior, 0 seu pai iniciou estudo em consulta de Endocrinologia para diagnéstico etioldgico de alteragdes tiroideias: TSH —
3,01 pUI/mL (N: 0,35 — 4,94); T4L 1,7 ng/dL (N: 0,7-1,48); T3L 4,77 pg/mL (N: 1,71-3,71). Inicialmente, duas hipdteses diagndsticas foram
equacionadas: hipertiroidismo central ou sindrome de resisténcia as hormonas tiroideias. Realizou entdo ressonancia magnética hipofisaria, que
levantou a hipdtese de o doente possuir um microadenoma hipofisério, e prova de TRH, cujos resultados foram muito sugestivos de sindrome de
resisténcia as hormonas tiroideias. Por este motivo, foi pedido estudo genético que mostrou a presenca da variante ¢700 G>A (p. Ala 324 trh)
no gene THRB, que confirmou a hipotese mais provavel.

0 adolescente, aguando da consulta de Endocrinologia Pediatrica, apresentava a seguinte funcao tiroideia: TSH— 6,67 pul/mL (N: 0,35 — 5); TAL
2,27 ng/dL (N: 0,88-1,58); T3L 7,79 pg/mL (N: 2-4,20). Dada a boa evolugdo estatuto-ponderal e a auséncia de sintomatologia sugestiva de
hipo ou hipertiroidismo, decidiu ndo se iniciar qualquer medicacdo, mantendo apenas vigilancia periddica.
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CONCLUSAQO: Este caso exemplifica uma etiologia incomum de alteraces da funco tiroideia. O facto de o doente se poder apresentar com
sintomas de hipo ou hipertiroidismo e as alteragdes da fungdo tiroideia ndo serem facilmente reconhecidas, pode levar o médico a erros
diagnasticos e consequentemente a tratamentos desnecessarios, que podem até ser deletérios para a salde do doente.

ADENOMA TC')XI(IIO - CAUSA RARA DE HIPERTIROIDISMO
EM IDADE PEDIATRICA

Ana Isabel Sequeira, Cristina Baptista, Catarina Liz, Joana Freitas, Teresa Borges, Ribeiro Castro, Maria Jodo Oliveira
Unidade de Endocrinologia Pediétrica do Centro Materno Infantil do Norte, CHUP; Servigo de Cirurgia Pediatrica do Centro Materno Infantil do Norte, CHUP

0 adenoma toxico da tiroide € uma causa rara de hipertiroidismo em idade pediatrica. Trata-se de um nédulo tiroideu funcionante e auténomo,
que produz doses suprafisiologicas de hormonas tiroideias e suprime a secre¢éo de TSH e a captacgéo de iodo na cintigrafia do tecido tiroideu
circundante. Clinicamente caracteriza-se pelo aparecimento de uma tumefagao na face anterior do pescogo que pode estar associada a sintomas/
sinais de hipertiroidismo. Histologicamente é um tumor benigno, encapsulado, de tecido folicular rodeado de tecido tiroideu normal.

Apresentamos 0 caso de uma crianca do sexo feminino, de cinco anos de idade, com uma perturbacéo do espetro do autismo e atraso global
desenvolvimento psicomotor, orientada para a consulta de endocrinologia pedidtrica por uma tumefagdo cervical anterior com seis meses de
evolugdo, sem outra sintomatologia referida.

Da investigagdo efetuada destacava-se aumento da T3 e T4 livres e TSH diminuida, anticorpos anti-tiroideus e TRABs negativos; ecografia com
formagéo nodular solida no lobo direito da tirdide com fino halo hipoecogénico medindo 23x11x20mm; citologia bidpsica aspirativa do nédulo
compativel com adenoma; cintigrafia tiroideia com formagéao nodular no lobo direito com captagdo aumentada do radiofarmaco (nddulo “quente”)
e muito diminuida na restante glandula. A crianga foi medicada com metibasol e atenolol (este Ultimo foi suspenso apds normalizagdo da fungéo
tiroideia) e foi proposto tratamento cirtrgico. Efetuou hemitiroidectomia direita, sem registo de complicagbes intra ou pds-operatdrias. A fungéo
tiroideia apds a cirurgia normalizou.

0 interesse deste caso clinico baseia-se ndo s6 na raridade desta patologia em idade pediatrica, como também na falta de orientagdes
terapéuticas consensuais. Neste ponto ha que ter em consideracdo que a prevaléncia de nddulos da tiroide na infancia € muito baixa, mas o
risco de malignidade é maior do que no adulto. De realcar também a dificuldade na valorizagdo clinica das queixas de hipertiroidismo e resposta
a terapéutica farmacoldgica nesta crianca, dado as alteragbes de comportamento que apresentava.

SINDROME DE MAYER-ROKITANSKY-KUSTER-HAUSER:
RELATO DE CINCO CASOS CLINICOS EM IDADE PEDIATRICA

Liliana Fonseca', Ana Sofia Vaz?, Joana Serra Caetano?, Rita Cardoso?, Isabel Dinis?, Alice Mirante?
1Servico de Endocrinologia do Centro Hospitalar e Universitério do Porto; 2 Unidade de Endocrinologia Pediatrica, Hospital Pediatrico de Coimbra, CHUC.

INTRODUGAO: A Sindrome de Mayer-Rokitansky-Kiister-Hauser (MRKH), ¢ uma sindrome rara, caracterizada pela agenesia ou atresia da vagina,
(tero ou ambos, designada de tipo 1 e quando associado a outras malformacdes, tais como, renais, esqueleto, baixa estatura, € com menos
frequéncia defeitos cardiacos e auditivos, tipo 2. Este trabalho teve como objetivo avaliar as diferentes formas de apresentagdo desta sindrome
em idade pediatrica, num centro terciario de Endocrinologia Pediatrica.

RESULTADOS: Cinco casos clinicos:

- MRKH tipo 1: 1 caso, referenciada a consulta a0s14 anos e 8 meses por amenorreia primaria, estatura no percentil 3, estadio pubertario de
Tanner M5P4.

- MRKH tipo 2: 4 casos

CASO 2: Referenciada aos 7 anos e 11 meses por auséncia de Utero e ovarios, achado em RM abdomino-pélvica, realizada em contexto de
estudo de malformacao vascular hepética. Antecedentes de restricdo de crescimento intrauterino (RCIU), cardiopatia congénita: agenesia do
ducto venoso, comunicacdo interatrial (CIA), persisténcia do ducto arterioso e hipertensdo pulmonar: corregdo cirlrgica aos 6 meses. Assimetria
dos membros (Esquerdo > Direito). Estatura no P50. Estadio Pubertario de Tanner: M1P1.

CASO 3: Referenciada aos 13 anos e 7 meses, por baixa estatura. Sem menarca. Estadio Pubertario de Tanner: M4P5.

CASO 4: Referenciada aos 15 anos por amenorreia primaria. Antecedentes de rim tnico pélvico a direita, nos primeiros meses de vida realizou
cintigrama renal que mostrou exclusdo funcional do rim esquerdo (poliquistico volumoso), nefrectomia esquerda aos 2 anos e 8M. Estatura no
percentil 3. Estadio pubertario de Tanner M5P5.

CASO 5: Referenciada aos 15 anos e 7 meses por amenorreia primaria. Antecedentes de hipoplasia do andar médio da face e escoliose toracica.
Estatura no percentil 3. Estadio pubertério de Tanner M5P5.

Do estudo hormonal realizado, niveis de gonadotrofinas normais para a idade e estadio pubertdrio, androgénios e prolactina normais. Cari6tipo
normal, 46 XX. Todas realizaram ecografia e RM pélvicas com descricdo de auséncia ou agenesia do Utero e dos 2/3 superiores da vagina. No caso
2 ndo foram identificados os dois ovarios, no caso 4 ndo foi visualizado o ovario esquerdo e no caso 5 descrito agenesia do ovario e rim esquerdos.

DISCUSSAO/CONCLUSAO: Apesar de rara a sindrome de MRKH deve ser equacionada nas jovens com amenorreia primaria e estadio pubertario
adequado. Esta sindrome esté associada muitas vezes a outras malformagoes, sendo a mais frequente, a associagdo com a sindrome de MURCS
(Mallerian duct aplasia, unilateral renal agenesis and cervicothoracic somite anomalies), 0 que nos deve alertar para um diagnostico atempado.
0 diagndstico mais precoce permite a intervengdo em termos psicologicos e referenciagdo para a Ginecologia no sentido duma intervencéo
atempada para o inicio da vida sexual e minimizagdo no impacto psicossocial.
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DEFICE DE HORMONA DE CRESCIMENTO
- EXPERIENCIA DE 10 ANOS

Margarida Cunha', Joana Cachao?, Patricia Maio®, Inés Ganhao*, Brigida Robalo', Carla Pereira’, Lurdes Sampaio'

1 Unidade de Endocrinologia Pediétrica, Departamento de Pediatria, HSM — CHULN; 2 Servigo de Pediatria, Centro Hospitalar de Settibal; 3 Servico de Pediatria, Hospital Espirito-Santo de Fvora
- EPE; 4 Servio de Pediatria, Hospital do Barreiro - CHBM.

0 défice de hormona de crescimento (HC) tem uma incidéncia de 1:4000 a 1:10000 com um predominio no género masculino (2:1), podendo
ter multiplas causas.

Com o presente estudo pretendeu-se caracterizar as criangas com défice e sob terapéutica com HC ha pelo menos 2 anos, quanto a: caracteristicas
demogréficas; idade de inicio da terapéutica; tipo de défice (isolado/mdiltiplo); alteracdes na RMN-CE e resposta ao tratamento.

Realizado estudo retrospectivo de 10 anos (2006-2016) por consulta de processos clinicos.

Neste periodo foram tratados com HC 143 doentes, 76 com défice de HC. Destes, 70% eram do género masculino, com SDS do comprimento
ao nascer -1,7 = 1,4 e SDS da Estatura alvo (EA) - 0,9 + 2. Iniciaram terapéutica com idade cronoldgica média de 9,5anos + 4,0, média de
SDS Estatura: -3.2 + 1,3 e dose média de inicio 0,025mg/Kg/dia. A duragdo média da terapéutica foi de 4,6 anos + 2 e 29 doentes atingiram
a estatura final (EF). Apenas 1 doente reportou efeitos adversos e 8 abandonaram a consulta. Apresentavam alteragtes na RMN-CE 45% (34)
doentes e panhipopituitarismo 25 (33%). Ao longo do tratamento verificou-se um aumento progressivo do SD da estatura (p<0,001), assim como
uma correlagéo positiva moderada entre a EF e EA (r=0,393, p=0,035). Verificou-se ainda uma correlag&o positiva moderada entre a idade de
inicio de HC e a EF (r=0,47, p=0,01), ndo esperada, que pode ser explicada por uma média elevada da idade de inicio de HC e pelo facto dos
doentes com panhipopituitarismo (que iniciam HC mais precocemente) ainda ndo terem atingido a EF. O crescimento no 1° ano de HC e a EF
ndo se correlacionaram com a presenca de alteracdes na RMN-CE. Comparando os doentes com défice mdiltiplo vs isolado, verificou-se que
apresentam mais alteragoes da RMNCE (p<0,001) e iniciaram HC com uma idade em média inferior (p=0,015). A estatura ao inicio da HC e ao
1°ano de HC e a duragéo de terapéutica em anos é maior (p> 0,05).

Em conclusdo, verificou-se uma excelente resposta global a terapéutica com HC sendo este um tratamento bem tolerado e sem efeitos adversos
significativos, o que justifica a importancia de identificar criangas com défice de HC vs situacOes de baixa estatura idiopatica e o inicio atempado
de HC.

HIPOCALCEMIA - UM DESAFIO0 DIAGNOSTICO

Andreia Marinhas', Mariana Gomes?, André Azevedo?, Mariana Costa®, Ana Catarina Carneiro®, Suzana Figueiredo*

1 Interna de Formagéo Especifica de Pediatria, Hospital Pedidtrico, Centro Hospitalar e Universitario de Coimbra; 2 Interno Formagéo Especifica de Pediatria na Unidade Local de Satde do Alto
Minho; 3 Assistente Hospitalar de Pediatria na Unidade Local de Satde do Alto Minho; (4) Assistente Hospitalar Graduada de Pediatria na Unidade Local de Satide do Alto Minho.

0 calcio é um ido essencial na fungdo celular sendo regulado por diversos mecanismos, nomeadamente a hormona paratiroideia (PTH), a
vitamina D e os recetores sensiveis ao cdlcio. Quando um destes mecanismos ¢ desregulado pode levar ao desenvolvimento de hipocalcemia.
0 pseudohipoparatiroidismo engloba um grupo heterogéneo de doencas que Se caraterizam por resisténcia dos 6rgéos alvo a agéo da PTH,
traduzindo-se em hipocalcemia, hiperfosfatemia e concentragdes plasmaticas aumentadas de PTH.

Descreve-se 0 caso de uma crianga do sexo masculino, 5 anos, natural de Angola, onde viveu até aos 2 anos. Ambos 0s pais saudaveis.

Trazido ao servigo de urgéncia (SU) por episddio de hipertonia, retroversdo ocular e tremor generalizado, sem resposta a estimulos, com duragéo
aproximada de 10 segundos. Sem febre. Sem movimentos tonico-clonicos, perda de continéncia de esfincteres ou mordedura da lingua. Sem
descricdo de pds-ictal. Tinha duas avaliagdes anteriores no SU, 4 dias antes e no dia anterior, inicialmente por febre e no dia anterior por
exantema papular, ambas interpretadas como uma infecdo virica. Encontrava-se apirético ha 24 horas quando regressou ao SU pela terceira vez.

No exame objetivo apresentava bom estado geral e boa interag&o. Sem sinais meningeos. Exantema macular no tronco e regido cervical. Restante
normal.

Nos antecedentes pessoais relevantes apresentava seguimento em consulta de ortopedia por lesdes na mao esquerda com estudo imagioldgico
(tomografia computorizada) que revelava “calcinose das partes moles, incluindo o revestimento cutaneo de etiologia inespecifica e que poupa
relativamente as estruturas 6sseas e espacos articulares” e em terapia da fala e terapia ocupacional por atraso global do desenvolvimento.

No estudo analitico realizado no SU foi detetada hipocalcemia (célcio total 5.4 mg/dL e célcio ionizado 0.49 mmol/L). No restante estudo
apresentou: sodio 141 mmol/L; potassio 4.7 mmol/L; fosforo 7.6 mg/dL; magnésio 1.59 mg/dL; glicose 100mg/dL e proteina C reativa 0.62
mg/dL. Sem leucocitose. Acrescentado ao estudo 25-hidroxivitamina D e PTH com valores respetivos de 5.9 ng/ml e 648.7 pg/mL. Realizou
eletrocardiograma que apresentava ritmo sinusal e intervalo QT corrigido de 0.435s.

Decidido internamento para correcdo de hipocalcemia, vigilancia e estudo etioldgico.

Apresentou evolugéo favoravel com corregdo endovenosa com gluconato de célcio e suplementagdo com 25-hidroxivitamina D, sem novos
episodios paroxisticos. Perante hipocalcemia, hiperfosfatemia e PTH aumentada foi colocada como principal hipotese diagndstica a de
pseudohipoparatiroidismo associado a hipovitaminose D. Foi avaliado por oftalmologia com detegdo de cataratas subcapsulares. Realizou
teste genético para avaliagdo de mutagdes no gene GNAS com identificacdo de mutagdo em heterozigotia que, juntamente com as alteragdes
bioguimicas e fenotipicas, confirmaram o diagnostico de pseudohipoparatiroidismo tipo 1A.

Teve alta apos 19 dias de internamento com manutengdo de terapéutica oral em ambulatorio.
Neste caso, 0 estudo complementar dirigido as diversas etiologias de hipocalcemia, nomeadamente o doseamento da PTH, foi essencial para

o diagndstico de pseudohipoparatiroidismo. A sua abordagem deve ser multidisciplinar e o seu seguimento envolve monitorizagdo frequente da
calcemia de modo a evitar complicagdes da desregulacdo do metabolismo fosfo-calcico.
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MODO DE APRESENTACAO DE DIABETES MELITUS TIPO 1 A
EM CRIANCAS COM MENOS DE 6 ANOS DE IDADE: EXPERIENCIA
DE UMA UNIDADE DE ENDOCRINOLOGIA PEDIATRICA

Francisca Calheiros Trigo’, Lidia Leite!, Maria Miguel Gomes'?, Carla Meireles?, Vania Martins*, Olinda Marques?®, Ana Antunes'?, Sofia
A. Martins'2

1 Servigo de Pediatria, Hospital de Braga; 2 Unidade de Endocrinologia Pedidtrica, Hospital de Braga; 3 Unidade de Gastroenterologia, Hepatologia e Nutricdo Pedidtrica e Centro Clinico
Académico, Hospital de Braga; Instituto da Vida e da Satide (ICVS); ICVS/3B’s Laboratdrio Associado e Escola de Medicina, Universidade do Minho, Braga; 3 Consulta de Diabetologia Pediatrica,
Centro Hospitalar Alto Ave; 4 Consulta de Pediatria/Diabetes, Centro Hospitalar Tras-os-montes e Alto Douro; 5 Servigo de Endocrinologia, Hospital de Braga

INTRODUQT\O E OBJETIVOS: A Diabetes mellitus tipo 1 (DM1) € uma doenca cronica que se caracteriza por um défice insulina devido a
destruicdo das células beta pancredticas. A sua distribuicdo € bimodal apresentando um pico entre 0s 4-6 anos e outro entre os 10-14 anos,
mas as ultimas décadas tem demonstrado uma incidéncia crescente do seu diagnostico em criangas < 5 anos. Os sintomas classicos ao
diagndstico sdo polidria, polidipsia, polifagia e perda ponderal. Em criangas com menor idade, os sintomas podem ser mais dificeis de identificar
e inespecificos, podendo a crianga apresentar apenas apatia ou irritabilidade. A cetoacidose é uma forma tardia de apresentagdo e decorre
habitualmente do ndo reconhecimento da sintomatologia classica podendo ser letal. De acordo com a literatura, no episodio inaugural, quanto
menor a idade da crianga, maior serd a gravidade da apresentacéo.

OBJETIVO: Os autores pretendem caraterizar o modo de apresentagdo da DM1 em criangas com menos de 6 anos de idade.

METODOS: Estudo retrospetivo e descritivo dos dados clinicos dos Ultimos 10 anos (entre janeiro de 2009 e outubro de 2019) das criancas em
tratamento na Unidade de Endocrinologia Pediatrica do Hospital de Braga e com diagndstico de DM1 antes dos 6 anos de idade

RESULTADOS: Identificaram-se 51 criangas com o diagndstico de DM1 antes dos 6 anos de idade nos Ultimos 10 anos, sendo 30 do sexo
feminino. A mediana do tempo de follow-up foi de 48 meses (minimo 7; méaximo 144). A idade mediana ao diagnostico foi de 48 meses (minimo
10; maximo 71). Os sintomas mais frequentes foram a poliria e a polidipsia, presentes em 47 casos, seguidos da perda ponderal, presente
em 37 casos. A duragdo mediana da sintomatologia previamente ao diagndstico foi de 15 dias (minimo 1; méximo 90). Apenas um doente tinha
antecedentes familiares de DM1. Quando corrigida para o sexo, a duragdo mediana da sintomatologia foi de 21 dias nas meninas e 14,5 dias
nos meninos. O valor da mediana da glicemia ao diagndstico foi de 487 mg/dL (minimo 266; maximo 1064). A HoA1¢ mediana ao diagnostico
foi de 10,6% (minimo 7,1; méximo 14,0). 0 modo de apresentagdo mais frequente foi a cetoacidose (n=21: 14 ligeiras, 4 moderadas, 3 graves),
seguido de cetose hiperglicémica (n=17) e hiperglicemia sem cetose (n=12). Apenas trés criangas necessitaram internamento em unidade de
cuidados intermédios e ndo se verificaram complicagdes graves como coma ou edema cerebral. Mais de metade dos diagnosticos foi realizada
nos meses de Setembro, outubro, novembro e dezembro (n=28).

CONCLUSAO: Os autores concluem que esta amostra de doentes apresenta uma distribuicdo semelhante ao descrito na literatura, no que diz
respeito a idade de diagndstico, sintomatologia, sazonalidade e modo de apresentagdo. A cetoacidose ainda constituiu a forma de apresentagéo
em quase metade das criangas, mantendo-se ainda no seculo XXI o desafio de melhorar os conhecimentos através de formagéo e campanhas
dos sinais e sintomas precoces da DM1 entre os profissionais de salde, educadores, professores e comunidade em geral.

DIABETES MELLITUS TIPO 1 DIAGNOSTICADA ABAIX0 DOS 6 ANOS E
AVALIACAO DA PREDISPOSICAO E DIAGNOSTICO DE DOENCA CELIACA

Lidia Leite', Francisca Calheiros Trigo', Ana Antunes'?, Maria Miguel Gomes'?, Henedina Antunes'?, Carla Meireles*, Vania Martins®,
Olinda Marques?®, Sofia Martins'?

1 Servigo Pediatria, Hospital de Braga; 2 Unidade de Endocrinologia Pedidtrica, Hospital de Braga; 3 Unidade de Gastroenterologia, Hepatologia e Nutricdo Pedidtrica e Centro Clinico Académico,
Hospital de Braga; Instituto da Vida e da Satde (ICVS); ICVS/3B’s Laboratdrio Associado e Escola de Medicina, Universidade do Minho, Braga; 4 Consulta de Diabetologia Pedidtrica, Centro
Hospitalar Alto Ave; 5 Consulta de Pediatria/Diabetes, Centro Hospitalar Tras-os-montes e Alto Douro.

INTRODUGAO: A Diabetes mellitus tipo 1 (DM1) & uma das doengas auto-imunes associadas & Doenga Celiaca (DC) com uma prevaléncia dez
vezes superior a populagdo geral. O risco de desenvolver DC parece estar relacionado com o tempo de duragdo de exposicao ao gldten (factor
ambiental), com a idade ao diagnostico (maior risco abaixo dos 5 anos) ou com fatores imunoldgicos. Em 90% dos casos a DM1 é diagnosticada
antes da DC e a maioria apresenta a sua forma silenciosa, pelo que apenas 10% apresentam manifestagdes. As guidelines da ISPAD 2018
recomendam a realizagdo do rastreio de DC nos doentes com DM1 no momento do diagndstico e apos 2-5 anos. Uma avaliagdo mais frequente
¢ indicada se sintomaticos ou familiar de primeiro grau com DC.

OBJETIVOS: Caraterizar a existéncia de predisposicdo para DC e o diagndstico de DC em criangas com DM1 diagnosticada abaixo dos 6 anos.

METODOLOGIA: Estudo retrospetivo e observacional da predisposicao e do diagnostico de DC em criangas com DM1 diagnosticada abaixo dos
6 anos, num hospital, centro de tratamento e colocagdo de perfusdo sub-cutanea continua de insulina, entre janeiro/2009 e outubro/2019. Os
HLA pesquisados foram DR3-DQ2, DR5-DQ7, DR7-DQ2 e DR4-DQ8; considerando-se predisposi¢do para DC se positivos para DR3-DQ2 e/ou
DR4-DQ8 e/ou DR7-DQ2 combinado com DR5-DQ7. Realizados doseamentos de IgA, anticorpo anti-transglutaminase ou anti-endomisio. Os
casos suspeitos de DC realizaram endoscopia digestiva alta com bidpsia.

RESULTADOS: Incluidos 51 casos, 30 do sexo feminino, idade mediana 48 meses (minimo 10; maximo 71). A mediana do tempo de follow-up
foi 48 meses (minimo 7; méaximo 144). Apresentavam antecedentes pessoais ou familiares de doencga auto-imune 6/51 e 5/51 respetivamente.
Realizaram rastreio HLA 76.5% (n=39). Encontrados 25 positivos e 10 negativos para HLADQ2/DQ8, 4 aguardam resultados e 0s restantes
nao fizeram pesquisa. Dos 25 positivos (19,6%), 2 doentes tém DC (classificagdo: Marsh3b). Nos restantes 23 doentes com predisposicao,
verificou-se predominio no sexo feminino (69,6%), mas sem associacgéo significativa (p>0.05). A mediana de idades foi superior no grupo com
predisposicdo (47 meses (minimo 20; méaximo 71) — p>0.05). A mediana do seguimento nos doentes com predisposicdo para DC foi 52 meses
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(minimo 9; maximo 121). Destes doentes, 5 apresentavam antecedentes pessoais de tiroidite autoimune, e 2 antecedentes familiares de doenca
auto-imune (tiroidite auto-imune e DC).

CONCLUSAO: Apesar de se tratar de uma amostra reduzida, os resultados obtidos foram coincidentes com a literatura, uma vez que, 64% dos
doentes rastreados com HLA tém predisposicdo genética e 5% (n=2) destes tém DC.

0 rastreio de DC devera ser efetuado de forma regular e atenta nos doentes com suscetibilidade assim como nos familiares de primeiro grau. Nos
doentes HLA negativos (probabilidade de DC menor que 1%), a atitude pode ser expectante, reduzindo ansiedade, custos e atitudes invasivas e
apenas ser efetuado rastreio se clinica sugestiva.

TERAPEUTICA COM PERFUSAO SUBCUTANEA CONTINUA DE
INSULINA: EXPERIENCIA DE UMA UNIDADE DE ENDOCRINOLOGIA
PEDIATRICA

Ana Luisa Santos', Sandra Soares?, lvete Afonso?, Patricia Santos?, Filipa Espada?, Marcelo da Fonseca
1 Servigo de Pediatria, Hospital Pedro Hispano, Unidade Local de Satde de Matosinhos; 2 Unidade de Endocrinologia Pedidtrica, Hospital Pedro Hispano, Unidade Local de Sadde de Matosinhos.

INTRODUGAO: A Diabetes Mellitus tipo 1 (DM1) é uma das doencas cronicas com maior prevaléncia em idade escolar e esté a aumentar cerca
de 3% a cada ano. Estudos indicam uma clara ligagdo entre o controlo glicémico e a diminuicdo das complicagtes associadas a Diabetes. A
terapéutica com Perfusdo Subcutanea Continua de Insulina (PSCI) tem permitido um melhor controlo metabolico e melhor qualidade de vida.

OBJETIVO: Caraterizar a amostra de doentes tratados com PSCI seguidos na Unidade de Endocrinologia Pediatrica da Unidade Local de Sade
de Matosinhos (ULSM).

METODOLOGIA: Estudo observacional e retrospetivo com consulta dos processos clinicos das criangas e adolescentes com DM1 sob tratamento
com PSCI ha mais de 3 meses, seguidas na Unidade de Endocrinologia Pediatrica da ULSM. A andlise de dados foi efetuada no programa SPSS
versao 22°,

RESULTADOS: De uma populagdo de 40 criangas e adolescentes que colocaram PSCI na nossa Unidade, dois transitaram para a consulta de
adultos de Endocrinologia, quatro iniciaram PSCI hd menos de trés meses e trés retiraram a PSCI por inadaptagéo ao sistema, restando assim
uma amostra de 31 doentes. Destes 54.8% sdo do sexo masculino. A data de colocagdo da PSCI, a idade média era de 11.4 + 4.2 anos
(min 1.9; max 18.4 anos), com uma duragdo média de doenga de 4.7 + 3.9 anos (min 0.1; max 11.5 anos). Quanto as comorbilidades, seis
doentes apresentam tiroidite autoimune, um doenca celiaca, um gastrite autoimune e um espondilite anquilosante. Antes da colocacgéo de PSCI,
a média de HbA1c era de 8.2 + 1.7%, 32.3% dos doentes tinham internamento prévio por descontrolo metabolico e 19.4% apresentaram
hipoglicemias graves. Avaliando a HbA1c seis meses apos colocacado de PSCI esta era em média de 7.4 + 0.9% e na Ultima consulta de 7.3 +
0.9%. Verificaram-se apenas dois (6.5%) internamentos em doentes com PSCI por mau controlo metabélico e uma redugéo das hipoglicemias
graves para 6.5%. Quanto a complicages apds colocagdo de PSCI: 35.5% associadas a defeitos de cateter, 12.9% por avaria técnica, 12.9%
com lipodistrofia e 3.2% com infegéo local.

CONCLUSOES: Nesta amostra verificou-se uma reducéo nos valores de HbA1c, nimero de internamentos e nimero de hipoglicemias graves
apos colocagdo de PSCI. Embora ndo isenta de complicagdes esta estratégia terapéutica tem proporcionado uma otimizagédo de controlo glicémico
e flexibilizagdo do estilo de vida das nossas criancas e adolescentes com DM1.

DIFERENTES FACES DA PATOLOGIA TIROIDEIA EM RAPAZ
COM TRISSOMIA 21

Sara Todo Bom Costa'?, Ana Cristina Peres', Patricia S& Ferreira'
1 Servigo de Pediatria, Hospital de Vila Franca de Xira; 2 Servico de Pediatria, Departamento de Pediatria, Hospital Santa Maria, Centro Hospitalar Universitdrio Lisboa Norte, EPE.

INTRODUGAO: A trissomia 21 & uma condigéo com atingimento multiorgnico, que apresenta risco aumentado de disfungéo endocrinoldgica.
A patologia tiroideia € a forma mais comum, manifestando-se frequentemente como hipotiroidismo (congénito ou adquirido) e mais raramente,
como hipertiroidismo, geralmente transitdrio.

A doenca de Graves cursa com anticorpos (TRABS) estimuladores (TSAb) ou inibitorios (TBAb) do receptor da TSH, ocorrendo hipertiroidismo ou
hipotiroidismo respetivamente.

Atransicao hipertiroidismo-hipotiroidismo, embora incomum, nesta doenca, vem reforgar a importancia da vigilancia periddica da funcéo tiroideia
nos doentes com Trissomia 21.

CASO CLINICO: Rapaz de 18 anos, portador de trissomia 21 com alteragdes da funco tiroideia a partir dos 16 anos. Como comorbilidades
apresentava perturbacdo do desenvolvimento intelectual, miopia, estrabismo, otite média ndo supurativa crénica, psoriase e excesso de peso.

Até aos 16 anos evidenciou funcdo tiroideia normal ou hipotiroidismo subclinico. Nesta idade, em rastreio anual da funcéo tiroideia, revelou
hipertiroidismo: FT4 1.98 ng/dL (>1.6), TSH 0.08 mUI/L (<0.7), TRABs 9.42 U/L (>1.5) e anticorpos anti-tiroideus negativos. Clinicamente ndo
tinha bocio, nem exoftalmia, mas referia diarreia, perda de peso e agitacdo. Realizou ecografia da tiroide que revelou achados compativeis com
tiroidite e ECG que foi normal. Iniciou terapéutica com tiamizol 5 mg 3x/dia. Verificou-se melhoria clinica e da fungdo tiroideia, apresentando
reducdo inicial dos TRABs e FT4. Cinco meses apos inicio de terapéutica, a ecografia da tiroide manteve alteragdes sugestivas de tiroidite
auto-imune e analiticamente evidenciou hipotiroidismo progressivo, verificando-se redugéo de FT3 2.1 pg/mL (<2.3) e FT4 0.55 ng/dL (<0.8),
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elevacdo de TSH 127,66 mUI/L (>5.5) e de TRABs (valor méaximo 47.6 U/L). Nao tinha manifestagdes clinicas, incluindo sonoléncia, bradicardia,
obstipagdo. Optou-se por uma reducgao progressiva do tiamizol e foi iniciada levotiroxina (com aumento progressivo da dose até 125 mcg/dia).

Aos 18 anos foi feita uma transicao de cuidados da pediatria para a medicina interna. Atualmente encontra-se eutiroideu sob terapéutica com
levotiroxina na mesma dose.

DISCUSSAO: Os doentes com trissomia 21 sdo complexos pelo atingimento multissistémico desta patologia. A patologia endocrinolégica é
apenas uma pega do puzzle, que a pediatria tera de valorizar no seu seguimento desde o nascimento até a transicdo para a idade adulta.

Na doenca de Graves, é possivel que um doente produza anticorpos TSAD e TBAb, pelo que a presenca de hipertiroidismo ou hipotiroidismo
depende do equilibrio entre anticorpos estimulantes ou inibitérios. E uma situagéo incomum na Trissomia 21, mas conforme evidenciado neste
caso clinico, deve ser tida em conta para permitir uma intervencéo clinica atempada.

A INFLUENCIA DO AMBIENTE COMO DESENCADEANTE DA DIABETES
MELLITUS TIPO 1 - APROPOSITO DE DOIS CASOS CLINICOS

Mariana Miranda'?, Brigida Robalo', Carla Pereira’, Lurdes Sampaio’

1 Unidade de Endocrinologia Pedidtrica, Servico de Pediatria Médica do Departamento de Pediatria, Hospital de Santa Maria - Centro Hospitalar Universitério Lisboa Norte, EPE. Lisboa, Portugal;
2 Servigo de Pediatria, Departamento da Satide da Mulher e Crianga, Hospital Espirito Santo de Evora, E.PE., Evora, Portugal.

INTRODUGAO: A Diabetes mellitus (DM) tipo 1 é uma doenga autoimune decorrente de uma interagdo complexa de fatores genéticos,
imunoldgicos e ambientais. Em individuos geneticamente suscetiveis, a exposicao a um ou mais agentes ambientais parece desencadear uma
resposta imune que inicia a destruigdo das células pancredticas produtoras de insulina, progredindo por meses ou anos, durante 0s quais a
crianga é assintomatica e euglicémica.

CASO0S CLINICOS: Dois irméos de 11 e 16 anos, com histéria familiar relevante de um primo paterno em 3° grau com DM tipo 1. Antecedentes
pessoais relevantes: obesidade no irmdo mais novo; somatometria ao nascer - grande para a idade gestacional - no caso do irméo de 16 anos.

0 adolescente mais novo recorreu ao Centro de Satde por polidipsia e politiria com 1 més de evolugéo, tendo realizado avaliagdo analitica que
revelou hiperglicémia em jejum ( 249 mg/dL), glicosuria e cetontria positivas. O irmdo de 16 anos referia polifagia no Gltimo ano e perda de
peso (nos Ultimos 2 anos?) quantificada em 8kg, pelo que realizou também avaliagdo analitica que veio a revelar hiperglicémia em jejum (340
mg/dL) e glicosuria positiva. Perante o diagndstico de diabetes foram enviados ao servico de urgéncia pediatrica, onde foi feito o diagndstico de
cetoacidose diabética inaugural ao irmdo de 11 anos e de DM inaugural sem cetoacidose ao de 16 anos. Os valores de HbA1c forma elevados
em ambos e 0s anticorpos anti-GAD 65, anti-ilheus e anti A2 foram positivos, tendo iniciado esquema de insulinoterapia intensiva com excelente
adesdo e resposta.

DISCUSSAO E CONCLUSAO: Nio foi possivel identificar o fator desencadeante do aparecimento de DM tipo 1 na mesma altura nestes irméos,
contudo dado a partilha da suscetibilidade genética, a hipétese de se tratar de um fator ambiental comum aos dois irmaos parece plausivel. Ndo
existem casos semelhantes descritos na literatura.
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